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Аннотация. В данной статье рассматриваются  течение нейронального 

цероидного липофусциноза на примере двух клинических случаев, а также 

особенности, сходства и различия симптоматической эпилепсии при данном 

заболевании. Именно ранняя клиническая диагностика наследственных 

заболеваний может предотвратить раннюю инвалидизацию детей и 

летальность. 

Annotation. This article discusses the course of neuronal ceroid lipofuscinosis 

on the example of two clinical cases, as well as the features, similarities and 
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differences of symptomatic epilepsy in this disease. It is the early clinical diagnosis 

of hereditary diseases that can prevent early disability of children and mortality. 
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обмена, нейрональный цероидный липофусциноз. 
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Введение  

Нейрональные цероидные липофусцинозы (НЦЛ) - одна из групп 

наследственных болезней обмена (НБО), характеризующаяся полиморфной 

клиникой неврологических синдромов, симптоматической 

фармакорезистентной эпилепсией, угасанием когнитивных функций и 

регрессом достигнутых навыков, нарушением зрения за счет атрофии 

зрительных нервов[1]. Среди лизосомных болезней накопления эпилептический 

судорожный синдром чаще всего возникает при НЦЛ [3,4]. В лизосомах клеток 

происходит накопление аутофлюоресцентного липопигмента, который состоит 

из белков сапозинов А и D и/или субъединицы с митохондриальной АТФ-

синтазы. При гистохимическом окрашивании материал дает положительную 

реакцию на кислую фосфатазу и окрашивается суданом черным, что 

свидетельствует о присутствии фосфолипидов. Это свойство идентично 

свойствам так называемых пигментов "изнашивания", или "старения", обычно 

называемых липофусцинами или цероидами. Многие наследственные болезни 

обмена не имеют отличительных клинических признаков, в неонатальном и 

младенческом возрасте симптомы неспецифичны (задержка физического 

развития, нарушения вскармливания, эпизоды сонливости и вялости)[2], но 

первые серьезные проявления отмечаются уже в период раннего детства. 

Цель исследования - на основании двух клинических случаев 

сопоставить и сравнить течение НЦЛ 1 и 2 типов по трем критериям: 

особенности эпилептических припадков, перманентные нарушения, 

параклинические данные. 

Материалы и методы исследования 

Работа основана на динамическом анализе историй болезни двух девочек 

(В.Д. и Ш.Д.) с диагнозом НЦЛ, проходивших повторные курсы обследования 

и лечения в неврологическом отделении ГБУЗ ПК ДКБ им. Пичугина П.И. 

Результаты исследования и их обсуждение 

В первом (В.Д.) случае диагноз НЦЛ 1 типа генетически подтверждён в 

возрасте 3,5 г., а во втором (Ш.Д.) случае  НЦЛ 2 типа диагностирован в 

возрасте 4 г. При анализе был выявлен ряд сходств и различий в течении 

заболевания.  

Дебют эпилептических припадков в обоих случаях состоялся в раннем 

детском возрасте: 2 г. (В.Д.) и 3 г. (Ш.Д.). Характеристика доминирующих 

приступов была сходна: фокальные адверсивные припадки с переходом в 
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судорожные вторично-генерализованные тонико-клонические. У Ш.Д. перед 

судорогами иногда отмечалась зрительная аура в виде светящегося объекта. 

Припадки купировались самостоятельно, после чего дети были сонливы, 

не доступны контакту в течение 2 мин.  Также в обоих случаях отмечалась 

фармакорезистентность эпилептических приступов, однако частота и 

продолжительность пароксизмов различались. Частота припадков в первом 

случае (В.Д) в начале заболевания составила 2 раза в месяц, далее в 2 г. 6 мес. 

они стали возникать ежедневно до 5-6 раз в день длительностью от 5 до 40 мин.  

У другой девочки (Ш.Д.) первый приступ эпилепсии возник в 3 г. 4 мес., 

длительность которого составила 3-4 минуты, далее второй приступ через 

месяц, длительностью до 2 минут, далее приступы повторялись 1-2 раза в 

месяц.  

У В.Д. отмечалась грубая задержка психомоторного развития с 

последующим регрессом приобретенных навыков (деменцией), что характерно 

для данного заболевания. До 1г ребенок развивался по возрасту, далее в 1 г. 3 

мес. начала спотыкаться и падать при ходьбе, в 1 г. 5 мес. постепенно перестала 

интересоваться окружающим и игрушками, реагировать на имя, в 1 год 8 мес. - 

перестала ходить, в 2 года 3 мес. – сидеть, с 2 лет 7 мес – не переворачивается. 

Постепенно  у неё сформировался спастический тетрапарез с  патологическими 

рефлексами с обеих сторон, вторичная микроцефалия. Вторая девочка (Ш.Д.) 

начала задерживаться в развитии с 3 лет, снизилась концентрация внимания, 

ухудшилась память.  

При проведении электроэнцефалограммы (ЭЭГ) у первого ребенка (В.Д.) 

на следующий день после первого приступа, то есть в возрасте 2 г., 

зарегистрированы  разряды иктальной эпилептической активности в виде 

комплексов «Пик-Полипик-Медленная Волна» и «Острая-Медленная Волна» 

преимущественно в левой лобной доле (средние и вертексные отделы), что 

клинически сопровождалось импульсивными вздрагиваниями с 

приподниманием конечностей и плеч, миоклоническими подергиваниями 

мышц лица, сильнее справа.  У второй девочки (Ш.Д.) в возрасте 3 г. на  ЭЭГ 

выявлены единичные комплексы, напоминающие паттерн «Острая-Медленная 

Волна» в лобно-передневисочной области, четче слева. При повторном 

проведении ЭЭГ через 1,5 г., то есть в возрасте 4 г. 6 мес. зарегистрирована 

эпилептиформная активность в виде комплексов «острая-медленная волна» и 

комплексов «Пик-Полипик-Медленная волна в лобной и передневисочной 

областях преимущественно слева. Результаты магнитно-резонансной 

томографии  (МРТ) девочки В.Д. в возрасте 2 г. 5 мес. были без особенностей. 

При повторном исследовании в 3,5 г., после учащения приступов. на МРТ 

выявлена картина прогрессирующей генерализованной церебральной атрофии, 

перивентрикулярной лейкоэнцефалопатии. У второго ребенка Ш.Д. при МРТ в 

возрасте  3,5 г. и 4 г. значимой патологии головного мозга не выявлено. 

Выводы 
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Таким образом, нейрональные цероидные липофусцинозы 1 и 2 типов 

протекают со сходными синдромами, однако  темп нарастания эпилептических 

припадков и прогрессирования перманентной психоневрологической 

симптоматики выше при НЦЛ 1. Несомненно, данная проблема требует 

дальнейшего изучения для наиболее раннего выявления этой тяжёлой 

наследственной болезни обмена. 
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